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外送基因检测项目需求响应情况：
	序号
	项目名称
	是否响应需求
	说明

	1
	染色体拷贝数变异检测
	
	

	2
	全外显子组测序（单人）
	
	

	3
	全外显子组测序（家系二人）
	
	

	4
	全外显子组测序（家系三人）
	
	

	5
	全外显子组测序（家系四人）
	
	

	6
	全外显子组测序+染色体拷贝数检测
(单独先证者)
	
	

	7
	全外显子组测序+染色体拷贝数检测
(家系三人)
	
	

	8
	第三代地中海贫血基因检测
	
	

	9
	第三代脊髓性肌萎缩症(SMA)基因检测
	
	

	10
	第三代脆性X综合征(FXS)基因检测
	
	

	11
	第三代遗传性耳聋基因检测
	
	

	12
	第三代先天性肾上腺皮质增生症（CAH）
基因检测
	
	

	13
	第三代血友病基因检测
	
	

	14
	第三代葡萄糖-6-磷酸脱氢酶(G6PD)
基因突变检测
	
	

	15
	扩展性携带者筛查
(≥153种)（单人）
	
	

	16
	扩展性携带者筛查（≥153种）
（夫妻同检）
	
	

	17
	假肥大性肌营养不良（DMD）基因检测
	
	



